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Véaiena pani doktorka, vazeny pan doktor,

radi by sme Vés informovali o aktualizacii spésobu interpretacie vysledkov molekuldrno-genetického vysetrenia
vybranych variantov v géne HFE, ktoré su vy$etrovaneé v suvislosti s hereditarnou hemochromatézou typu 1.
Aktualizovana interpretacia vychadza z odbornych usmerneni pre diagnostiku a interpretaciu hereditarnej
hemochromatézy.
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V rdmci reportovania vysledkov sa pojem ,rizikova alela” nahraddza neutralnym oznadenim ,variantnd alela®.
Tento pojem oznaéuje alelu definovanu sledovanym variantom, ktora je odlis$na od $tandardnej alely vyskytujucej
sa beine v populacii.

Oznadenie ,variantna alela” samo osebe nevyjadruje klinické riziko a neznamena, Ze pritomnost prisluiného
variantu je spojena so zvySenym rizikom vzniku ochorenia. Klinicky vyznam genetického nélezu je vidy
interpretovany v komentari konkrétneho vysledku.

Komentar je zaroven doplneny o vysvetlenie pouZivanych oznaéeni:
s homaozygot pre Standardnd alelu = pritomné dve kdpie Standardnej alely,
¢ heterozygot = pritomn4 jedna kopia Standardnej a jedna képia variantnej alely,

* homozygot pre variantnu alelu = pritomné dve képie variantnej alely.

« Rozlisenie klinického vy iednotlivyct jant

C282Y: Patogénny variant ¢.845G>A p.{Cys282Tyr), ktory je hlavnou genetickou priéinou hereditarnej
hemochromatdzy typu 1. Homozygotny stav variantu podporuje danu diagnézu, aviak jeho klinicka manifestacia
je variabilna a zavisi aj od dalsich faktorov. Heterozygotny stav variantu je spojeny s bezpriznakovym
prenadaéstvom ochorenia.

HE3D: Pritomnost samotného variantu ¢.187C>G p.(His63Asp) sa vo vieobecnosti nespaja s vyznamne
zvydenym rizikom prefaZenia Zelezom. Pri znamkach pretaZzenia Zzelezom treba zvaZovat aj iné genetické alebo
ziskané priciny.

$65C: Pritomnost variantu ¢.193A>T p.(Ser65Cys) sa spravidla nespaja s rizikom pretaZenia Zelezom. Variant

zostava nadalej vySetrovany, aviak v buddcnosti mdZe byt na zdaklade aktudlnych odbornych odporidani
prehodnoteny spdsob jeho reportovania.
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V pripade otazok alebo potreby bliz&ich informdcii suvisiacich s aktualizaciou interpretacie vysledkov nas
mdZete kontaktovat prostrednictvom nagho Call centra: 0850 150 000.
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